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Introduccion

El sindrome de Meckel-Gruber (SMG) es una

ciliopatia.

Enfermedad autosémica recesiva mortal en el 100% de

los casos.

Se caracteriza por anomalias en el sistema nervioso
central, displasia quistica renal Dbilateral vy

malformaciones en las manos y pies.

Su indice de recurrencia es de 25% y el metodo mas
confiable para el diagnoéstico es la ecografia prenatal

temprana.



ODbjetivos

* ldentificar el Feto con SMG vy sus
complicaciones, para un correcto

manejo terapéutico.



Desarrollo

El SMG, se trata de una enfermedad
monogenica de herencia autosomica recesiva,
letal y multisistemica, caracterizada por la
triada rifiones hiperplasicos poliquisticos (100
% de los casos), encefalocele occipital (90 %)
y polidactilia postaxial (menos de 80 %), que
se diagnostica  usualmente  mediante

ecografia.



Desarrollo

« Aparte de las malformaciones mas comunes
que se presentan, también se pueden presentar
otras malformaciones asociadas del SNC
como el sindrome de Dandy-Walker,
malformacion de Arnold-Chiari, dimorfismo
facial, micro o anoftalmia, micrognatia, orejas
de implantacion baja, hipoplasia pulmonar,
coartacion de aorta, onfalocele, malrotacion
Intestinal, hipospadia y labio leporino con

fisura palatina.



Desarrollo

« El diagnostico se establece con la
deteccion de dos o tres anomalias
mayores.



Diagndsticos
diferenciales

« El diagnostico diferencial es en base al
cariotipo, ya que en el SMG, no hay
anomalias del mismo, se debe descartar; la
trisomia 13, trisomia 18, secuencia de Potter,

sindrome Joubert, entre otros.
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Conclusion

El SMG es un desorden autosdémico recesivo,

letal.

Se caracteriza por multiples malformaciones,
entre estas, la triada de encefalocele occipital,
rinones poliquisticos y polidactilia.

El cariotipo es indispensable para realizar el

diagndstico definitivo.



Conclusion

El polimorfismo de este sindrome puede ser
considerado como su caracteristica esencial,
lo que evidentemente complica el acceso a

un diagnéstico temprano certero.

La ecografia es, actualmente, el mejor
metodo de diagnostico prenatal de esta

malformacion letal.
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